































































63 人において RNF213‌ p.R4810K と他のレアバリアント
を含むすべての変異に関しての genotype-phenotype‌
correlation を解析した．発症年齢 15 歳以下のもやもや
病患者63例において，RNF213遺伝子全コーディングエ
クソンのTarget‌ Reseqence を行った．脳梗塞発症と長
期脳卒中リスクは，p.R4810K ヘテロ変異単独/全変異な
しに比較し，p.R4810Kホモ変異と他のレアバリアントで
有意に高かった．従来言われていたRNF213‌p.R4810Kホ
モ変異だけでなく，一部の他の RNF213のレアバリアン
トも臨床経過に影響を与える可能性が示唆された．また，
臨床アウトカムだけでなく，遺伝子変異と血管病理との
関係についても報告する．
　　　　　　　　　　
―159―
